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RESUMEN

Introduccion: el Asesoramiento Genético actualmente constituye el medio mas
efectivo de prevencion de las enfermedades genéticas, siendo este un eslabon
importante en el desarrollo de los programas de la Genética Médica Comunitaria.
Objetivo: caracterizar la efectividad y el estado de los servicios de Asesoramiento
Genético en el municipio de San Juan y Martinez, Provincia Pinar del Rio en el
periodo comprendido entre los afios 2003-20009.
Material y método: se realizé un estudio retrospectivo de tipo descriptivo de corte
transversal. Se selecciond mediante un muestreo no probabilistico a 50 familias. Se
aplicé una entrevista que evalué diferentes variables tales como la efectividad del
Asesoramiento Genético, la satisfaccion con los servicios de asesoramiento
genético, los aspectos éticos del asesoramiento genético entre otras.
Resultados: se obtuvo una mejoria de los indicadores de cobertura de los
programas de genética en el Ultimo periodo, para un alto por ciento de los
encuestados fue buena la efectividad del asesoramiento genético y estan
satisfechos con el servicio de asesoramiento genético.
Conclusiones: con el presente trabajo se demuestra la caracterizaciéon de los
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servicios de asesoramiento genético, siendo evaluado de favorable la efectividad del
asesoramiento genético, asi como los servicios y el desempefio de los masteres en
Asesoramiento Genético.

DeCS: Asesoramiento genético/ética, Genética.

ABSTRACT

Introduction: currently genetic counseling constitutes the most effective way to
prevent genetic diseases, which is a very important link to the development of
Community Medical Genetics.
Objective: to characterize the effectiveness and state of Genetic Counseling in San
Juan y Martinez, Pinar del Rio province during 2003-2009.
Material and method: a retrospective, descriptive and cross sectional study was
carried out. Through a non-probabilistic sampling 50 families were chosen. An
interview was applied assessing different variables: effectiveness of genetic
counseling, satisfaction with the services and the ethical aspects of the genetic
counseling among others.
Results: some improvements were observed in the last period concerning the
coverage of genetic programs, where a high percentage of those polled considered
the effectiveness of genetic counseling as good and showed satisfaction.
Conclusions: the characterization of genetic counseling is very important to
diagnose and prevent genetic diseases and congenital defects in San Juan y
Martinez municipality.

DeCS: Genetic counseling/ethics, Genetics.

INTRODUCCION

Uno de los retos mas importantes para la sociedad actual es la atencion a personas
gue presentan alguna discapacidad, enfocada a la prevencidon, a mejorar su calidad
de vida, y a la integracion social en igualdad de derechos. Esta atencion se fomenta
mas con el desarrollo de la genética comunitaria, pero ademas se necesita conjugar
la excelencia en nuestros servicios con la calidad, ética, profesionalidad y la
sensibilidad de identificar lo que necesariamente debe ser identificado para cumplir
la misién social encomendada.™

El desarrollo alcanzado en Cuba en la Genética y el asesoramiento genético ha
traido consigo que un mayor numero de individuos aparentemente sanos o con
antecedentes familiares de enfermedades genéticas, se preocupen por conocer el
riesgo de ocurrencia que pueden tener sus descendencia y de ser posible como
poder disminuir los riesgos que sean modificables.®

Para poder asesorar genéticamente a individuos y familias se tienen en cuenta
cuatro componentes bdasicos que son, el diagndstico, la estimacion del riesgo, el
soporte y la comunicacion, esta Ultima estd constituida por varias acciones que
comprenden, la informacion de la naturaleza del trastorno, las medidas disponibles
para la prevencién o modificacién de los riesgos, lo que puede hacerse en materia
de tratamiento y la disponibilidad de los recursos existentes®
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Para lograr la efectividad del asesoramiento genético se tiene en cuenta los
aspectos practicos, psicoldgicos y éticos. El respeto a la diversidad humana no es
solo un principio ético fundamental, sino que es la mejor receta para la
preservacion de la vida humana en el planeta.’

En esta investigacion se persigue como objetivo fundamental caracterizar la
efectividad y el estado de los servicios de Asesoramiento Genético en el municipio
de San Juan y Martinez, en el periodo comprendido entre los afios 2003-2009 lo
que posibilitara evaluar los indicadores que miden la efectividad de asesoramiento
genético, la satisfaccidén con el servicio, aspectos éticos entre otros.

MATERIAL Y METODO

Se realizoé un estudio retrospectivo de tipo descriptivo y de corte transversal, en el
municipio San Juan y Martinez en el periodo 2003-2009. Se revisaron las
estadisticas  municipales  del Programa de Atencion  Materno-Infantil,
especificamente las relacionadas con el Programa de Genética; asi como los
registros de las consultas de Genética municipal y provincial, para obtener las
variables que se analizan, en el periodo 2003-2009.

Fueron seleccionadas mediante un muestreo no probabilistico, 50 familias que
fueron atendidas en los servicios de genética por los siguientes motivos:

¢ Seis familias donde una gestante con edad materna avanzada (EMA) o por otros
motivos se le realizaron diagndsticos prenatales.

e Tres familias que se interrumpieron embarazo por defectos congénitos.

¢ Siete familias que tienen un miembro con defectos congénitos.

e Una familia con un miembro discapacitado de causa genética.

e Treinta y una familias con enfermedades genéticas.

e Dos familias donde una gestante con diagnodstico prenatal positivo se negdé a
realizarse interrupcion de embarazo.

Estas familias fueron visitadas y previo consentimiento informado se les realizé una
entrevista, mediante la cual se evaluo las variables relacionadas con la efectividad
del asesoramiento genético, asi como la satisfaccidon con el servicio, y el trabajo de
los asesores genéticos. Los datos obtenidos se presentaron en tablas para su mejor
comprension, con el porcentaje como medida resumen.

RESULTADOS

Los resultados del programa de genética para ambos periodos es menor en el
indicador de interrupcién segun la positividad del diagndstico prenatal, por decision
de la pareja de la no interrupcion del embarazo y la de recién nacidos vistos en
consulta de genética comunitaria en el segundo periodo, lo cual se debe a que en el
2007 cuando comienza el programa asistieron menos pacientes de los esperados.

La cobertura aumenta en el ultimo periodo en el programa de prevencién de
hemoglobinopatias el cual permite detectar parejas con alto riesgo, pero también
facilita el estudio a familias e hijos de portadoras y tiene su base en la Atencidn
Primaria de Salud (APS), en ambos periodos hubo gestantes solteras y otras con
esposos fuera del pais que no se estudiaron, la cobertura de alfafetoproteina en
suero materno se comporta entre un 99.26 % y la de gestantes atendidas en
consulta de Genética Comunitaria con un 100 %, tabla 1.
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Tabla 1. Resultados del programa de genética.

Municipio San Juan y Martinez, 2003-2009.

2003 - 2005 2006 — 2009

Variable
%o %%

Cobertura AFP-SM, 9g8.29 99,26
Cobertura de parejas estudiadas por 94,33 97.43
hemoglobinopatias.

Diagndsticos prenatales realizados. 44,94 54.75
Interrupciones de embarazo por diagndsticos 83.33 89.65
prenatales positivos.

Cobertura del pesquisaje neonatal 92.85 99,12
Cobertura de gestantes vistas en consulta de 97.35 100
genética comunitaria.

Cobertura de recién nacidos vistos en consulta | 83.40

Fuente: Estadistica Municipal de Salud y registros de genetica. Municipio San Juan vy

Martinez.

Del total de familias estudiadas, se encuestaron 74 miembros, el 50 %
correspondié a familiares de primer grado, segun los grupos de edades predomind
la categoria comprendida de 36 a 50 afios con un 44.59 %, la escolaridad de
Técnico Medio o Bachiller con un 58.10 % y el sexo femenino para un 71.62 %.

Se describe la efectividad del asesoramiento genético teniendo en cuenta el nivel de
conocimiento, racionalidad de la decision, habilidad y repercusiéon de la decision
tomada, resultando favorable, al obtener que un 91.90 % de los encuestados
alcanzan un nivel de conocimiento bueno, con respecto a la racionalidad de la
decision fue muy racional en el 87.84 % y buena habilidad para enfrentar el
problema, tabla 2.

Tabla 2. Efectividad del asesoramiento genético. Municipio San Juan y Martinez 2009,

Nivel de Racionalidad de la Habilidad y
Variable L L .
Conocimientos Decision Repercusion
Muy Mod. Poco
Calificacion B R M R R R B R M
Valores (%) 91,90 | 540 | 2,70 g87.84 12.16 Q 87.84 12.16 0
Fuente. Instrumento
Leyenda:
B_ Buenao. Muy R_ Muy Racional.
R_ Regular. Mod R_ Moderadamente Racional.
M_ Malo. Poco R_ Poco Racional,
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La satisfaccion con los servicios del asesoramiento genético, el 91.90 % de los
encuestados estan satisfechos con los servicios con la calificacion de (B) y en
cuanto al desempefio de los masteres en Asesoramiento Genético fue evaluado el
100 % de bien.

Se muestra algunas opiniones de los entrevistados sobre los aspectos éticos del
asesoramiento genético, estan a favor de la amplia discusion con los pacientes
sobre los resultados de estudios el 97.27 %, que las pruebas genéticas a menores
se deben realizar para enfermedades que sea tratables, si se diagnostican
tempranamente o para enfermedades que se puedan prevenir, si se diagnostican el
85.14 % vy el 79.73 % se manifesté a favor de la privacidad de la informacion
respecto a terceras personas. El 97.30 % de las personas se manifiestan en contra
de la confidencialidad, tabla 3.

Tabla 3. Opiniones sobre los aspectos éticos del asesoramiento gengtico. Municipio San

Juan y Martinez, 2009.

.. A favor En contra
Aspecto Etico

(%) (%)
Amplia discusidon con los pacientes sobre resultados de 97.30 2.70
estudios
Amplia discusidn con los pacientes sobre informacion 56.76 43.24
sensible
Confidencialidad 2,70 97.30
Privacidad 79.73 20,27
Pruebas genéticas en menaores 85.14 14.86
Acceso al DPN por razones no médicas 35.13 64,87

En cuanto a las opiniones sobre el enfoque del trabajo del asesoramiento genético
donde el 93.25% los entrevistados estan a favor del enfoque no directivo.

Se observan algunos puntos de vista sobre el aborto selectivo. El 100 % de las
personas entrevistadas no justifican el aborto cuando el feto es del sexo no
deseado, tampoco lo justifican en un 95.95%, si el nifio podria padecer una
enfermedad grave, pero cuando sea adulto, el 97.30% justifica el aborto por
motivaciones sociales o éticas como son: si la vida de la madre esta en peligro, si el
embarazo es producto de una violacion, si el embarazo resulta de una relacién con
un pariente cercano o si el feto esta infestado por VIH/sida, al igual que si presenta
una enfermedad grave con peligro para la vida del nifio, o discapacitante, tabla 4 .

Rev. Ciencias Médicas. Marzo-abril, 2013; 17(2):58-68



Tabla 4. Puntos de vista sobre el aborto selectivo. Municipio San Juan y Martinez, 2009.

Si No
Se justifica el aborto si S ok
El feto es del sexo no deseado. a 100
Motivaciones sociales o éticas. 97.30 2,70
El feto presenta una enfermedad grave con peligro para la vida del nifio, 94,50 5.40
o discapacitante,
El nifio tendra una enfermedad grave, sin retraso mental. 91.90 8.10
El nifio podria padecer una enfermedad grave, pero cuando sea adulto. 4.05 | 95.95

Existe un incremento positivo de los resultados del programa de genética en el
municipio, lo cual es muy importante, para el diagndstico y prevencién de
enfermedades genéticas y defectos congénitos. Se obtuvo un alto porciento en los
aspectos que evallan la efectividad del asesoramiento genético y una buena
satisfaccion con los servicios que se brindan por parte de la poblacion estudiada. El
mayor nimero de personas entrevistadas opinan a favor de la amplia discusién con
los pacientes sobre resultados del estudio.

DISCUSION

El servicio de genética se inici6 con los programas de pesquisaje prenatal y
neonatal en el afo 1992 los cuales eran atendidos por una técnica en enfermeria, la
que era responsable del traslado de las muestras hasta el nivel provincial y los
pacientes que requerian ser valorados por un genetista clinico se remitian al centro
provincial.

En el afio 1999 se inicia la consulta de riesgo genético incrementado por un
especialista en Medicina General Integral, con previo adiestramiento. Se fueron
organizando los servicios, y en el afio 2003 se forma el primer master en
Asesoramiento Genético, comenzando a funcionar la consulta municipal con la
doctora y la enfermera.

Se inaugura el servicio de Genética municipal en enero del afio 2004 con un master
en asesoramiento genético, un ultrasonografista y dos enfermeras. Se formaron
dos nuevos madsteres en asesoramiento genético (en el afio 2005 y 2007) un
médico especialista en Medicina General Integral y una licenciada en enfermeria
respectivamente, ademas se incorpora un técnico en informatica formando el
equipo de trabajo y un especialista en Medicina General e Integral y en Gineco-
obstetricia, diplomado en ultrasonido obstétrico que realizan el pesquisaje del
primer y segundo trimestre, la formacidén de este grupo de médicos evitd el traslado
de las gestantes al Centro Provincial de Genética.

Desde su inicio hasta la fecha el desarrollo del programa de genética ha sido
vertiginoso en cuanto a los servicios que brinda encaminados a la prevencion de
enfermedades genéticas y malformaciones congénitas que incluyen entre otras
tareas, la realizacion de alfafetoproteina, electroforesis de hemoglobina, ultrasonido
diagnostico del primer y segundo trimestre a toda embarazada, lo que ha permitido
una disminucidén en la incidencia al nacimiento de nifios con malformaciones
congénitas incompatibles con la vida, ademas permite un mejor control vy
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seguimiento del individuo afectado y su familia, unido a un mayor conocimiento por
parte de la poblacién de la existencia de la genética comunitaria. Pero aun no se ha
logrado el 100% de cobertura.

La cobertura de recién nacidos vistos en la consulta de genética comunitaria no es
suficiente, en el afio 2007 en que comienza el programa asistieron menos pacientes
de los esperados por desinformacion sobre esta consulta y pobre actividad
educativa por parte de médicos y enfermeras de la familia con la poblacion.

En Cuba, se desarrolla desde el afio 1983 el "Programa de Prevencion de
Hemoglobinopatias" el cual permite detectar parejas con alto riesgo, pero también
facilita el estudio a familias e hijos de portadoras y tiene su base en la atencion
primaria de salud (APS).®>!! Uno de los aspectos practicos del asesoramiento
genético, lo constituye la efectividad. El método que permite medir este aspecto
contempla que el paciente comprenda totalmente la situacién a la cual se enfrenta,
que lo lleve a tomar la decisidn mas racional de acuerdo a su objetivo.®

La satisfaccion puede definirse como "La medida en que la atencion sanitaria y el
estado de salud resultante cumplen con las expectativas del usuario".'? Este es un
objetivo dificil de lograr ya que depende de muchos factores psicosociales, tales
como el estado de animo, el nivel de expectativas y la propia escala de valores
condicionada por elementos culturales como la escolaridad de la cual la poblacién
participante en esta investigacion tiene un alto nivel, y el medio social en que
tradicionalmente se desenvuelven, asi como otros factores externos tan diversos
como el clima que exista en el momento del asesoramiento genético.” 13

El resultado de la buena satisfaccién por parte de la poblaciéon con los servicios del
asesoramiento genético ha estado influido por el trabajo de los masteres en
asesoramiento genético, poniéndose de manifiesto el desempefio adecuado de
estos al brindar la informacidn necesaria a pacientes y familiares de forma clara,
respetuosa, adecuada, existen algunos aspectos en los cuales tienen que mejorar
tales como: trabajar para presentar publicaciones cientificas y la presentacion de
proyectos de investigacion. Esta evaluacion puede repercutir en el adecuado nivel
de supelrfcio'n y profesionalidad que se requiere para la calidad del servicio que
ofrecen.

El enfoque no directivo que es el utilizado por los asesores genéticos, consiste en
brindar toda la informacion disponible y ayudar al paciente, permaneciendo
imparcial y objetivo ante cualquier decisién tomada por los pacientes, este ultimo
es el mas aceptado universalmente, coincide esto con otros estudios realizados en
el afio 2008 en los municipios de Cabaigudn y Pinar del Rio.!* > En las opiniones
recogidas con respecto algunos puntos de vistas sobre el aborto selectivo la
mavyoria de las personas no estan a favor de este proceder cuando el feto es del
sexo no deseado, tampoco si el nino podria padecer una enfermedad grave, pero
cuando sea adulto, coincidiendo con los estudios realizados en el afo 2006 en los
municipios Sandino y Pinar del Rio.'®!’

El beneficioso avance de la medicina y la genética y el creciente conocimiento que
ha adquirido la poblacién ha contribuido a que consideren muy prioritario el uso de
pruebas genéticas para investigar el riesgo de enfermedad tardia, que puede estar
relacionado con el conocimiento de las ventajas que generan estas pruebas, como
por ejemplo poder terminar con la incertidumbre que con frecuencia altera la
calidad de la vida del individuo en riesgo, darle la oportunidad de tomar decisiones
sobre su posible descendencia, sobre opciones de su vida, influir en la modificacion
de factores de riesgos, que influyen en su enfermedad, lograr estilos de vida mas
saludables, ser examinados periédicamente por su médicos y otros.'81°

Rev. Ciencias Médicas. Marzo-abril, 2013; 17(2):58-68



En el estudio realizado existe un incremento positivo de los resultados del programa
de genética en el municipio San Juan y Martinez, lo cual es muy importante para el
diagndstico y prevencién de enfermedades genéticas y defectos congénitos; se
obtuvo un alto por ciento en los aspectos que evalian la efectividad del
asesoramiento genético y una buena satisfaccion con los servicios que se brindan
por parte de la poblacion estudiada, el mayor nimero de personas entrevistadas
opinan a favor de la amplia discusidon con los pacientes sobre resultados del
estudio; la mayoria de las encuestadas estan a favor del asesoramiento genético no
directivo.

Se propone una estrategia para lograr servicios de excelencia en el asesoramiento
genético en el municipio. Se debe promover en todos los profesionales de la salud y
en la poblacion en general de forma sistematica la realizacién de actividades
educativas que ayuden a comprender los problemas genéticos.
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